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ENT problems in a child with Saethre-Chotzen 
syndrome. A case report
STRESZCZENIE
Istotą zespołu Saethre-Chotzena, należącego do dyzostoz twarzowo-czaszkowych, jest 
przedwczesne kostnienie szwów czaszki w wieku 1–3 lata. Następstwem tych zaburzeń 
są także nieprawidłowości w obrębie twarzoczaszki, do których należą: deformacje nosa 
zewnętrznego, zniekształcenia przegrody nosa, nisko osadzone i małe małżowiny uszne, 
zwężenia i zrosty w obrębie przewodu słuchowego zewnętrznego. Autorzy przedstawiają 
przypadek dziecka z zespołem Saethre-Chotzena, zwracając uwagę na konieczność objęcia 
systemową opieką laryngologiczną dzieci z dyzostozami twarzowo-czaszkowymi. 
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ABSTRACT
Saethre-Chotzen syndrome is one craniofacial dysostoses. Premature ossification of cranial 
sutures in children aged 1–3 is typical in the syndrome. External nose and nasal septum 
malformations, low auricles’ appearance, microtia, narrowing and atresia of external audi-
tory canal are characteristic ENT signs of children with the syndrome. Authors present the 
case of a child with Saethre-Chotzen syndrome concluding with necessity of organizing 
systemic ENT care over the children with craniofacial synosthoses. 
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WPROWADZENIE
Zespół Saethre-Chotzena (akrocefalosyndak-
tylia typ III) podobnie jak zespół Crouzona 
należy do grupy kraniosynostoz, czyli dyzostoz 
twarzowo-czaszkowych. Cechą charaktery-
styczną dyzostoz twarzowo-czaszkowych jest 
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przedwczesne kostnienie szwów czaszki, już 
w wieku 1–3 lata. Najczęściej powodowane jest 
to przez dominujące mutacje genów chromo-
somów autosomalnych, zaburzenia endokry-
nologiczne (nadczynność tarczycy) i mikroce-
falię. Zespół Saethre-Chotzena powodowany 
jest przez mutację genu TWIST1 w obrębie 
chromosomu 7., który zawiera domenę bHLH, 
istotną dla rozwoju głowy i kończyn. 
Po raz pierwszy zespół został opisany 
w 1931 r. przez Seathre’a, a następnie w 1932 r. 
przez Chotzena. Zespół występuje z częstością 
1/25 000 do 1/50 000, a zmienność fenotypu po-
woduje trudności diagnostyczne i najpewniej 
zaniżenie opisywanej częstości występowa-
nia [1]. Podłoże genetyczne warunkuje fenotyp 
zespołu. Do cech charakterystycznych zespo-
łu należą: nisko zarysowana przednia granica 
czoła i skóry owłosionej, uwypuklenie guzów 
czołowych i ciemieniowych, spłaszczenie po-
tylicy, spłaszczenie kąta czołowo-nosowego, 
hipoplazja szczęki i hiperplazja żuchwy, asy-
metria twarzy, wady podniebienia, wady zgry-
zu, zęby nadliczbowe, opadanie powiek, hiper-
teloryzm, różne postaci zeza, zwężenie szpary 
powiekowej, deformacje nosa zewnętrznego, 
skrzywienie przegrody nosa, niskie osadzenie 
małżowin usznych, małe małżowiny uszne, 
zwężenie i zrost przewodu słuchowego ze-
wnętrznego, niedosłuch, a także brachydakty-
lia, syndaktylia palców rąk, najczęściej drugie-
go i trzeciego. Rozwój psychiczny najczęściej 
jest prawidłowy, niekiedy występuje łagodne 
lub umiarkowane upośledzenie umysłowe. 
Leczenie dzieci z zespołami kraniosynostoz 
sprowadza się do operacji kranioplastycznych 
oraz leczenia chorób będących skutkiem ist-
niejących nieprawidłowości [2]. Z uwagi na 
liczne problemy zdrowotne wymagające dia-
gnostyki i leczenia laryngologicznego, dzieci 
z zespołem Saethre-Chotzena powinny mieć 
zapewnioną opiekę laryngologa. 
OPIS PRZYPADKU
Dziewczynka A.S., lat 5 została przyjęta do 
Kliniki z powodu niedosłuchu zauważonego 
przez rodziców od około roku oraz nawracają-
cych zapaleń ucha środkowego (6 incydentów 
w okresie 14 miesięcy). U dziecka rozpoznano 
zespół Saethre-Chotzena, którego przebieg 
wymagał w 9. miesiącu życia wykonania ope-
racji kranioplastycznej z powodu przedwcze-
snego zarośnięcia lewego szwu wieńcowego. 
Od tego czasu dziecko pozostaje pod opieką 
pediatry, genetyka i neurologa. 
W dniu przyjęcia w ogólnym badaniu pe-
diatrycznym stwierdzono u dziecka następu-
jące cechy zespołu Saethre-Chotzena: nisko 
zarysowaną przednią granicę owłosienia, 
uwypuklenie guzów czołowych i ciemienio-
wych, spłaszczenie potylicy, hiperteloryzm, 
asymetrię ustawienia gałek ocznych, opada-
nie powiek (ryc. 1). W badaniu laryngologicz-
nym stwierdzono niskie osadzenie małżowin 
usznych, spłaszczony kąt czołowo-nosowy, 
znaczną asymetrię światła przewodów słu-
chowych zewnętrznych oraz podśluzówkowy 
rozszczep podniebienia. W badaniu otosko-
powym błony bębenkowe były obustronnie 
pogrubiałe, bez refleksu z cechami płynu 
w jamie bębenkowej.
Ze względu na informacje dotyczące 
nawracających zapaleń uszu i niedosłuchu 
u dziecka przeprowadzono diagnostykę audio-
logiczną. W wykonanym badaniu audiometrii 
tonalnej progowej stwierdzono obustronny, 
symetryczny niedosłuch na poziomie 35–40 dB 
dla tonów 125–500 Hz i 25 dB dla 1 kHz, po-
wyżej krzywa progowa na poziomie 10–15 dB. 
W audiometrii impedancyjnej zarejestrowano 
obustronnie krzywe tympanometryczne typu 
B, ciśnienie dla ucha lewego –298 daPa i ucha 
prawego –344 daPa. Na podstawie badania kli-
nicznego i badań dodatkowych dziewczynka 
została zakwalifikowana do endoskopii jamy 
nosowej i nosogardła oraz obustronnej tym-
panostomii. W endoskopii, optyką sztywną 0°, 
stwierdzono prawostronne, miernego stopnia 
skrzywienie przegrody nosa, a w nosogardle 
powiększony migdałek gardłowy, znacznie 
upośledzający drożność nozdrzy tylnych 
(ryc. 2). Wykonano obustronnie paracentezę, 
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podczas której stwierdzono gęsty płyn w jamie 
bębenkowej. Płyn odessano i założono dreniki 
wentylacyjne (ryc. 3). 
Po zastosowanym leczeniu uzyskano po-
prawę słuchu: dla tonów niskich 125–500 dB do 
poziomu 20 dB, dla tonów wyższych do pozio-
mu 10 dB. Dziewczynka pozostaje pod opieką 
przyklinicznej poradni laryngologicznej. 
DYSKUSJA
Opieka nad dziećmi z wadami czaszki oraz 
leczenie związanych z tymi wadami chorób 
laryngologicznych przysparza licznych pro-
blemów. Często dominujące dolegliwości ze 
strony mózgoczaszki i wzroku lub widoczne 
nieprawidłowości żuchwy, zębów i kończyn 
sprawiają, że problemy laryngologiczne po-
zostają często niezauważone lub są łączone 
z już leczonymi zmianami. Brak doniesień 
w piśmiennictwie na temat potrzeby opieki 
laryngologicznej u dzieci z zespołem Saethre 
--Chotzena potwierdza te przypuszczenia. 
Natomiast deformacja twarzoczaszki typowa 
dla dzieci z kraniosynostozami sprawia, że 
takie patologie, jak skrzywienia i deformacje 
nosa zewnętrznego oraz rozszczepy twarzo-
czaszki są dość częste. Wysoko wysklepione 
podniebienie opisywane jest u 43%, a rozsz-
czep podniebienia u 6% dzieci zespołem Sa-
ethre-Chotzena [3]. Rozszczep podniebienia 
jest przeciwwskazaniem do wykonania ade-
notomii, albowiem usunięcie migdałka gar-
dłowego może prowadzić do niewydolności 
podniebienno-gardłowej i powstania noso-
wania otwartego. U dzieci z wadami twarzo-
czaszki występowanie podśluzówkowego roz-
szczepu podniebienia musi być zawsze brane 
pod uwagę przed planowanym zabiegiem ope-
racyjnym [4, 5]. Istotnym problemem dzieci 
z zespołem Saethre-Chotzena są zaburzenia 
słyszenia. Mogą one mieć postać niedosłuchu 
odbiorczego wymagającego aparatownia i/lub 
implantacji ślimakowej we wczesnym wieku. 
Może być to także niedosłuch typu mieszanego 
lub przewodzeniowego. Ten ostatni stwier-
dzany jest najczęściej [6]. Jest on przeważnie 
powodowany wadami ucha środkowego oraz 
dysfunkcją trąbki słuchowej i jej następstwa-
mi [7]. Niedosłuch mieszany zwykle powiązany 
jest z wadami ucha zewnętrznego i środko-
wego, wysoko położoną opuszką żyły szyjnej 
wewnętrznej oraz występującymi niekiedy wa-
Rycina 1. Widok twarzy dziecka z zespołem Saethre-Chotzena
Rycina 2. Dziecko A.S. Endoskopia jamy nosowej i nosogardła. Widoczny przerost 
migdałka gardłowego i prawostronne skrzywienie przegrody nosa
Rycina 3. Dziecko A.S. Wideootoskopia. Widoczne cechy obustronnego wysiękowego 
zapalenia ucha środkowego oraz asymetria średnicy przewodów słuchowych 
zewnętrznych
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dami ośrodkowego układu nerwowego [8, 9]. 
Dominującą postacią jest jednak niedosłuch 
przewodzeniowy, powodowany dysfunkcją 
trąbki słuchowej, związaną z wadami budowy 
twarzoczaszki, niekiedy wadami podniebienia 
i przerostem migdałka gardłowego. Przewle-
kła niewydolność trąbki słuchowej zwykle pro-
wadzi do rozwoju wysiękowego zapalenia ucha 
środkowego. Niezdiagnozowane i nieleczone 
WZUŚ może prowadzić do powstania atelek-
tazji, a w ich wyniku do rozwoju przewlekłego 
perlakowego zapalenia ucha środkowego. 
W przypadkach przewlekłego wysięko-
wego zapalenia ucha środkowego tympano-
stomia jest ciągle leczeniem z wyboru. Ma to 
szczególne znaczenie u dzieci z wadami twa-
rzoczaszki, gdzie nieprawidłowości budowy 
traktowane są jako bardzo istotny czynnik 
ryzyka [10]. Zdaniem autorów szeroki zakres 
problemów otolaryngologicznych u dzieci 
z zespołem Saethre-Chotzena, w których pro-
blemy dotyczące słuchu zajmują istotne miej-
sce, wskazuje na fakt potrzeby systemowej 
opieki laryngologicznej. Wybór postępowania 
leczniczego powinien być wynikiem obserwa-
cji dziecka, stwierdzonych patologii i zagrożeń 
szczególnie dotyczących pogorszenia słuchu. 
Powszechny Przesiewowy Program Badania 
Słuchu Noworodków pozwala na wczesne wy-
krycie niedosłuchu odbiorczego [11]. Jednak 
problem rozwijających się z wiekiem niedo-
słuchów przewodzeniowych pozostaje w gestii 
opieki laryngologicznej i umyka nierzadko ob-
serwacji lekarzy POZ, a nawet rodziców dzieci 
w wieku przedszkolnym i szkolnym. Wydaje 
się to mieć szczególne znaczenie u dzieci z za-
burzeniami genetycznymi, do których należy 
także zespół Saethre-Chotzena.
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